































































































































































































































































































































































































































































































































































































































スクリーニング項目 PKU MSUD HCU GAL　クンチン症 CAH
スクリーニング総：数
精密検査数
患者数
864，569　　　　　864，569
　　29　　　　　　2
　　　6　　　　　　0
864，569
　　71
　　　0
864，569　　　　692，229
　　55　　　　　471
　　　0　　　　　194
310，217
　　50
　　20
総額（億円）
総プログラム費用
総点益
総純益
2．0
3．4
1．4
　1．5
　　0
－1．5
　1，5
　　0
－1．5
　1．5
　　0
－1．5
5．3
39．2
33．9
2．9
4．1
1．2
14．8
46．7
31．9
＊文献’30＞より引用，一部改変
表10新たな対象疾患に対する調査研究（1985－2006）
　先天性代謝異常症については，1977年度分としての熊
谷ら109・110）による実施成績が当所からの最初のものである．
続いて，年度ごとに1977年度から85年度111－118），あるい
は累積成績119－123）として報告した．
　クレチン症については，最初に，植田らが，1981－82
年度分21）を報告し，その後，年度ごとに1982年度から85
年度115－1’8）まで報告した．また，累積成績として，再採
血率や発見患者の頻度など実施成績の評価と，カットオフ
値の改善点などを含め報告U9・120・’24－127）した．
　北海道におけるCAHスクリーニングについては，木崎
ら28）による報告が最初であり，次いで山野ら47・128・129）が報
告した．
2）費用・便益
　北海道における費用・便益については，原田によるクレ
チン症の費用便益の報告126）が最初である．次いで全疾患
に対する20年間の実績に基づく推定130）を報告した．経済
的効果だけをみても，事業にかかる費用を差し引いた総純
益は21年間で約32億円となり，相当な効果があったもの
と推察される（表9）．
3）症例報告など
　北海道における約100万人のスクリーニングの過程で，
対象疾患のみならず，関連する疾患も数多く発見され治療
されており，これらに関する報告があった．
　アミノ酸代謝異常症，GALについては，大柳・中田ら
がGAL　m型であるエピメラーゼ欠損症131・132），知的障害
者施設における先天性代謝異常症のスクリーニングユ33），
土山らが新しいタイプの高メチオニン血症134＞，中田らが
劇症肝炎の1例’35）などを報告した．
　クレチン症関連疾患については，松浦，藤枝，原田らが
様々な新生児甲状腺機能異常などについて報告し
た鰯6一ユ52）．研究内容としては，軽症クレチン症124・ユ3qユ37）
の概念を提起し，生後数カ月以降から治療を開始した症例
の報告を始め，同胞例甲状腺機能異常者の23家系ユ46），加
藤らによる自己免疫機序によると考えられる甲状腺機能低
下症147），新生児一過性甲状腺機能異常症の病因148），ダウ
ン症合併症例145・149｝，バセドウ病母体から出生した新生児
の甲状腺機能15。），柴山らによるバセドウ病の母親から生
まれる一過性低T4（FT　4）血症の病因・病態151），二次
疾患名 受検者数 患者数
CAH
妊婦甲状腺機能異常症
ウィルソン病
48，067
31，740
10，300
　1
175
　1
性甲状腺機能低下症と中枢性一過性甲状腺機能低下症152）
などがある．
3．新たな対象疾患に対する調査研究
　CAHや妊婦甲状腺機能異常症，ウィルソン病の調査研
究（表！0）に加えて，他のいくつかの疾患についても検
討を行った．これらの疾患の中で，公的実施となったもの
は，CAHのみであるが，その他の疾患についてもスク
リーニングの実施の可能性について予防医学的な側面から
先験的な検討を行うことができた．
1）CAH
　前述したようにスクリーニングの公的実施に先立って厚
生省心身障害研究に’協力する形で事前調査研究を行い，報
告した14・24－27）．北海道の一部地域における1985年1月か
ら1987年8月までの初期の実施成績では，48，067人の受
検者から1人の患者を発見している．このときの全国での
パイロットスクリーニング実績では，約59万人で28人の
患者が発見されており，患者頻度は約2万人に1人であっ
た14）．
2）妊婦甲状腺機能異常症
　山野らにより，北海道の重点領域研究として，従来から
の新生児クレチン症スクリーニングと併行して妊婦の甲状
腺機能スクリーニングを実施した153－161）．実施成績は，
1995年9月から1999年3月までの3年7カ月間で31，740
人の妊婦が受検し，91人がバセドウ病等の甲状腺機能充
進症，84人が橋本病などの機能低下症と診断され，それ
ぞれ約350人，380人に1人という高頻度であった．そし
て母が甲状腺機能：丁丁症の場合には，特に妊娠早期に疾患
を発見し，内科専門医の管理を受けた方が児の出生後の検
査結果も良好であることが見いだされた．なお，米国の調
査でも162）妊婦の甲状腺機能低下は胎児に悪影響が有る可
能性があり，妊娠中の甲状腺機能スクリーニングは広く必
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年表3マススクリーニング関連の厚生労働省研究班の変遷（1977－2006）＊
西暦 研究課題名 主任研究者
1977－79
1980－82
1983－88
1989－91
1992－93
！994－95
1996－97
1998－2000
2001－03
2004－06
小児慢性疾患（内分泌，代謝，血液系）に関する研究
小児慢性疾患（内分泌，代謝，血液系）に関する研究
マススクリーニングに関する研究
代謝疾患・内分泌疾患等のマススクリーニング，進行阻止及び長期管理に関する研究
マススクリーニングシステムの評価方法に関する研究
新しいスクリーニングのあり方に関する研究
効果的なマススクリーニングの施策に関する研究
マススクリーニングの見逃し等を予防するシステムの確立に関する研究
マススクリーニングの効率的実施及び開発に関する研究
我が国の21世紀における新生児マススクリーニングのあり方に関する研究
合屋長英
北川照男
和田義郎
黒田泰弘
黒田泰弘
青木継稔
青木継稔
黒田泰弘
黒田泰弘
山口清次
1977－1997（厚生省心身障害研究），1998－2006（厚生労働科学研究，子ども家庭総合研究）
＊引用：http；／／www．niph．gQ．jp／wadai／lnhlw／index．htrn
要とされている．
3）ウィルソン病
　中山らが厚生科学研究及び北海道の重点領域研究として
実施し包括的な調査研究を行った163－17D．道内の3歳児健
診受診者の尿検体を用いて，2003年4月から2005年1月
までに実施した10，300人のスクリーニングの結果，銅代
謝異常を呈する幼児2人を発見し，遺伝子診断から発症前
型のウィルソン病患者1人を確認した．このことから，当
所で開発した尿中セルロプラスミン濃度自動分析法と3歳
児健診時の尿検査検体を用いたウィルソン病スクリーニン
グの実用性を確認した．
4）その他の疾患
　この他，Duche㎜Le型筋ジストロフィー症172），ビオチニ
ダーゼ欠損症120），寺井らによるマンノース結合タンパク
質欠損症（MBP欠損症）173）についても検討結果を報告し
た．
　なお，本稿で紹介した厚生省心身障害研究班（現厚生労
働省厚生労働科学研究班）は，スクリーニング事業の改善
や対象疾患の検討などを目的として，調査研究による最新
の技術的根拠に基づいた提言を行い，わが国における本事
業の方向を決定づける大きな役割を果たしてきた．この研
究班は，北海道の事業展開に当たっても貴重な情報交換の
場となり，当所も研究協力者として積極的に対応した．こ
れらの研究班の課題名と主任研究者名の変遷を年表3に示
す．
お　わ　り　に
　本稿では，著者の関わった25年間にわたる新生児スク
リーニングについての調査研究論文などのまとめを中心に，
2003年以降も当所が継続している新たな対象疾患に対す
る調査研究などの成果も加えてまとめた．この間，受検者
が北海道で100万人，わが国全体では3，000万人を超える
スクリーニング事業の過程で多くの検査法の改善と進歩，
対象疾患の検討がなされた．著者らは新生児スクリーニン
グの公的実施と同時に調査研究を開始し，厚生省心身障害
研究班や厚生労働科学研究班，代謝異常スクリーニング研
究会，日本マス・スクリーニング学会，国際新生児スク
リーニング会議などに，研究担当者の一員として関わるこ
とができた．このため，文献に示すような検査の改善など
多くの報告がまとめられた．すなわち，1．スクリーニン
グ技術の改善，2．スクリーニングの評価，3．新たな対
象疾患に対する調査研究のそれぞれの面から，北海道の新
生児スクリーニング事業における実用上の改善と発展に寄
与できたものと考える．
　先天性代謝異常及びクレチン症などを原因とする心身障
害発生の未然防止や軽減には，新生児期での疾患の早期発
見，早期治療が重要である．今後とも，新たに誕生する子
どもたちの成長や発達の障害を可能な限り予防して行くた
め，対象疾患や検査方法など調査研究の推進及び関係各位
のより密接な連携とともに新生児スクリーニング事業のさ
らなる充実，発展が求められている．本稿がその一助とな
れば幸いである．
　本稿執筆の機会を与えてくださった当所・澤田幸治所長
に感謝します．
　1977年の事業開始以降，本調査研究に対するご理解と
調査研究成果の施策への反映などに多大なご尽力をいただ
いた北海道保健福祉部関係各位をはじめ，北海道先天性代
謝異常等検査事業のコンサルタント指導医各位，関係医療
機関等の方々に深謝します．
　また，長年にわたり本調査研究に対しご指導，ご支援い
ただいた当所歴代の所長をはじめ，職員各位に深謝します．
　特に，本調査研究に共に従事された多くの研究者や，林
玲子，仲谷敦子，井上真美，深瀬信子，中島美知子，林三
起子，浦口弘子，山崎由香の各氏をはじめ，25年の問に
真摯に検査に参加された多くの検査技術者の方々に深謝し
ます．
　そして，札幌市衛生研究所を始め，全国各地の地方衛生
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研究所，スクリーニング実施機関や精度管理センターなど
の関係各位にもご指導・ご協力をいただき深謝します．
　本論文をご校閲，ご査読いただいた当所・江戸市郎副所
長，岡野素彦微生物部長をはじめ，国立成育医療センター
研究所・原田正平成育医療政策科学研究室長，寺井　格酪
農学園大学教授，当所生物科学部・山野公明感染病理翼長，
当所健康科学部・中山憲司博士，北海道保健福祉部子ども
未来推進局の関係各位に深謝します．
　本稿で概説した調査研究は，北海道の共同研究費・一般
試験研究費・重点領域研究費，当所の経常研究費，厚生科
学研究費，厚生労働科学研究費などにより行われた．
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